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DOENCAS RARAS

As doencas raras afetam até 65 pessoas a cada 100.000
individuos ou 1,3 a cada 2.000 pessoas, sendo que 80%
delas tém origem genética. No Brasil, estima-se a exis-
téncia de cerca de 13 milhdes de pessoas afetadas por
alguma dessas doencas.

A extensao territorial brasileira e o pequeno niumero de
médicos geneticistas sdo grandes desafios para a aten-
cao a populacao.

No estado de Sao Paulo, o censo demografia médica
mostra 141 médicos especialistas em 2023. Entretanto,
0 acesso para investigacao e aconselhamento genético
para a maioria da populacao estd centralizada em hospi-
tais universitarios e outros servicos publicos.

13 milhées de pessoas no Brasil possuem alguma doenca rara
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POLITICA NACIONAL DE ATENCAO
INTEGRAL AS DOENCAS RARAS

Em 2014 o Ministério da Saude publicou
a Politica Nacional de Atencdo Integral as
Doencas Raras(Portaria199/2014).OServico
de Genética Clinica do Hospital de Clinicas da
Unicamp é um dos servicos habilitados por
esta Portaria no estado de Sao Paulo.

O acesso a consultas é regulado pela
Central Reguladora de Vagas da DRS VII
(Departamento Regional de Saude do
Estado de Sao Paulo).

O Servico de Genética Clinica foi criado em
1969 paradiagnostico e aconselhamento de
doencas genéticas. Ao longo dos seus mais
de 50 anos, foram criados diferentes ambu-
latorios, programas e linhas de pesquisa
para atender as demandas da populacao.
Entre eles, estd o Projeto Cranio-face Brasil.
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Hospital de Clinicas da Unicamp é um dos centros habilitados pelo Ministério da Satide para atencdo a doencas raras



PROJETO CRANIO-FACE BRASIL

Saude
publica

Investigacao
diagnostica

. Projeto
Educacao !

em saude CRANIO'FACE BRAS".

O Projeto Cranio-Face Brasil (PCFB) éuma Com 20 anos de atividades ininterruptas, Atualmente, sdo realizados projetos e acoes
proposta pioneira e sediada na Faculdade participacdo multicéntrica, multiprofis- voltadas para Fendas Orofaciais (labio
de Ciéncias Médicas da Unicamp, com o sional e voluntéria, o PCFB tem sido uma leporino) e a Sindrome de delecdo 22q11.2
objetivo principal de produzir evidéncias oportunidade para muitas familias realiza- (SD22q11.2, Sindrome de DiGeorge).
cientificas para subsidiar politicas publicas rem investigacdo diagndstica e aconselha-

no campo da genética craniofacial. mento genético.
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FENDAS

OROFACIAIS
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As fendas orofaciais acontecemem 1 acada
600 a 1.000 recém-nascidos e podem ter
diferentes causas, entre genéticas e ambien-
tais. Na maioria das vezes, ela é o Unico
defeito congénito, mas em cerca de 30% dos
casos, ocorrem anomalias associadas, confi-
gurando uma sindrome, geralmente rara.

E preciso uma consulta com médico gene-
ticista para estabelecer a necessidade de
investigacdo por meio de testes genéticos
e, ap6s conclusao diagndstica, colaborar
para a definicdo do plano de tratamento
pela equipe de salide e realizar o aconselha-
mento genético da familia.

Para fendas orais, nossos estudos mostra-
ram as dificuldades de acesso a informacoes
de profissionais da salde e pais sobre inves-
tigacao e cuidados de salde e alimentacao
para o bebé apds o nascimento e até chega-
rem a um centro especializado em reabilita-
cao parainiciar o tratamento.

Por isso, desenvolvemos material de apoio e
treinamentos presenciais para cuidados de
saude e alimentacao pré-cirurgica e investi-
gacao de anomalias associadas, para facili-
tar aidentificacdo de sindromes.



ACOES DO PROJETO PARA
FENDAS OROFACIAIS
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PROJETO CRANIO-FACE BRASIL

MANUAL DE CUIDADOS DE
SAUDE E ALIMENTACAO
DA CRIANCA COM FENDA ORAL

/Edufal

Manual para cuidados
de saude para fendas
orofaciais

Material de apoio para
educacdo em saude

Testes diagndsticos sem
custo, em contexto de
pesquisa (igual a pagina SD
22q11.2)

Treinamentos presenciais para
cuidados de saude e alimentacao
pré-cirurgica e investigacao de
anomalias associadas, para facilitar a
identificacdo de sindromes




SINDROME DE DELECAO 22q11.2

A SD22qg11.2, também conhecida como
Sindrome de DiGeorge e Sindrome Velo-
cardio-facial ocorre em um a cada 2.500-
4.000 recém-nascidos e sua apresentacdo é
bastante diversa . Casos mais leves podem
passar despercebidos até a vida adulta.
Nossos estudos mostraram que, em média,
o diagndstico costuma ser confirmado em
torno de 10 anos de idade. Até I3, o indivi-
duo fica sem suporte médico adequado e a
familia, sem orientacao.

Os sinais e sintomas sdo muito variados e
as familias buscam tratamento para cada
um dos problemas de saide. Com isso a sus-
peita do diagndéstico ndo costuma ser facil.

Dos 180 ssinais e sintomas possiveis, os prin-
cipais sao:
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Atraso de desenvolvimento e
Problemas de imunidade, cau- (ou) déficit de aprendizagem

sando multiplas infeccoes.

Disturbios psiquiatricos
Alteracoes do labio e palato

Alteracoes na paratiredide
com disturbios de célcio

Defeitos cardiacos congénitos




Outro problema apés o diagndstico, que é
comum a outras doencas raras, é a pouca
informacao existente para os profissionais
de saude fazerem o seguimento clinico. No
caso da SD22g11.2, ele precisa ser multi-
profissional, continuo e por toda a vida.

Nossos estudos mostraram a dificuldade
dos individuos conseguirem as diferentes
avaliacoes de seguimento especializado ao
longo da vida.

Ainda, os sinais e sintomas sao tdo diver-
sos, que se misturam a outros de outras
doencas. Entao, quando o diagndstico nao
se confirma, é necessario considerar outras
possibilidades. Por todos os motivos acima,
o médico geneticista é o especialista que
pode “gerenciar” a investigacdo, a orienta-
cao da familia e aconselhamento genético,
e, também, prosseguir a busca por diagnds-
tico, quando a SD22g11.2 ndo se confirma.

Para a SD22g11.2, as acbdes do Projeto
Cranio-Face Brasil incluem:

Material de apoio para pais e
profissionais de salde

Guia
educacional

&4 cocemre

Orientacoes a professores,
em parceria com a Associacao
Sd22qg11.2 da Espanha

Testes diagndsticos sem custo,
em contexto de pesquisa

| sp22qt.2 |

> © aciencioesaude sd22ql.2
e earcamdesdtiala

Informacoes para publico leigo e
profissionais de saude por meio de
redes sociais (Facebook e Instagram:
cienciaesaude.sd22q11.2)



BASE BRASILEIRA DE ANOMALIAS

CRANIOFACIAIS

Para conhecer melhor a populacao brasileira e determinar informacoes sobre diagndstico,
causas mais frequentes, fatores de risco e necessidades de salide da populacdo de Fendas
Orofaciais e SD22q11.2, o projeto criou a Base Brasileira de Anomalias Craniofaciais . A
partir desta Base de Dados:

a) Realizamos registro e seguimento clinico b) Organizamos individuos com as mes-
padronizado, ou seja, igual para todas mas necessidades de diagndstico
as pessoas com fendas orofaciais e laboratorial

SD22q11.2. Esta base de dados

é gerenciada por um a aplicacdo c) Realizamos exames diag-
online, a CranFlow, que é regis- nostico sem custo, em con-
tradano INPI - Instituto Nacional texto de pesquisa, para 12
de Propriedade Intelectual e servicos de saude das regides
recebeu o Prémio Abril/Dasa de Nordeste, Sudeste e Sul do Brasil

Inovacao em Genéticaem 2018.

Atualmente a Base Brasileira de Anomalias

Craniofaciais conta com 2.300 familias registradas
e acompanhadas, envolvendo trés regides do Brasil:
Nordeste, Sudeste e Sul.



TELEGENETICA

Com o apoio da SAS (Saude, Alegria e
Sustentabilidade), uma organizacdo da
sociedade civil de interesse publico, o
Projeto Cranio-Face Brasil iniciou recente-
mente consulta por telegenética utilizando
a plataforma SIAS desenvolvida pela SAS
Smart e licenciada para a SAS Brasil.
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Conheca a SAS, parceira do Projeto Cranio-Face
Brasil em www.sasbrasil.org.br.

As atividades dirigidas as familias cadas-
tradas na Base Brasileira de Anomalias
Craniofaciais incluem:
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Orientacao para pais

Orientacoes para
profissionais de saude

Aconselhamento
genético



DISSEMINACAO DE
CONHECIMENTO

Todas as acOes envolvem atividades de
ensino e pesquisa e alunos de graduacao e
pos-graduacao, configurando uma aborda-
gem multiprofissional e integrada. Desse
modo, propicia-se a construcdo e difusao
do conhecimento cientifico, sua aplicacdo
direta a populacdo envolvida e permite-se
a construcao solidaria de aprendizado para
propiciar atencdo a saude biopssicosocial
de individuos com doencas craniofaciais.

Este aprendizado pode impactar, ainda, os
cuidados para outras doencas raras.
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Encontros de pais e profissionais sobre SD 22q11.2 realizado em 2018.



Agora, pensamos em ampliar o alcance de
nosso trabalho e organizar um Programa de
Genética Craniofacial que possa otimizar as
acoes jarealizadas e atender mais e melhor a
populacao. Para tanto, buscamos apoio para:

a) Atualizar e ampliar a tecnologia de nossa
base de dados, a CranFlow.

b) Criar estrutura, incluindo equipamento e
insumos, para realizar exames diagndsticos
emlargaescalaparaanomaliascraniofaciais.

c) Criar estrutura para educacdo em saude:
desenvolver novos materiais, realizar cur-
sos de capacitacao para suspeicao diagnos-
tica para profissionais de saude, orientacdo
voltada ao manejo clinico, apoio e discussao
de casos clinicos mais complexos, treina-
mento de médicos residentes e profissio-
nais de area laboratorial e, futuramente, de
alunos de profissdes da saude.

d) Criar estrutura para Telegenética, para
favorecer o acesso de familias e a demais
profissionais de salide para outras anoma-
lias craniofaciais.

e) Realizar treinamento de médicos geneti-
cistas, a fim de que a abordagem genético-
-clinica e o seguimento clinico sejam unifor-
mes para todas as familias.

f) Fixar recursos humanos para as aborda-
gens acima propostas.

g) Implantar programas semelhantes para
outras anomalias craniofaciais

Sua colaboracdo permitiria a implantacdo
de acdes importantes para as familias com
doencas raras craniofaciais! Entre em con-
tato com a coordenadora do projeto e saiba
como apoiar.

COMO
APOIAR

Entre em contato com a coordenadora
do projeto:

Prof?. Dr?. Vera Lucia Gil da Silva Lopes
vgslopes@unicamp.br

Area de Genética Médica e Medicina Genomica

Departamento de Medicina Translacional
Faculdade de Ciéncias Médicas - FCM
Universidade Estadual de Campinas - Unicamp
Rua Tessdlia Vieira de Camargo, 126

CEP 13083-887 - Campinas - SP




SERVICOS MEDICOS
INTERESSADOS EM

PARTICIPAR DESTA

PROPOSTA

RN
(o]

Estado de Sao Paulo

Faculdade de Ciéncias Médicas da Unicamp (sede)

Unidade de Genética do Instituto da Crianca do
Hospital das Clinicas / FMUSP

Servico de Genéticado Hospital de Base - Faculdade
de Medicina de S.J. do Rio Preto - SP FAMERP/
FUNFARME

Ambulatério de Genética Médica de Sao Carlos

Servico de Genética Médicado Hospital das Clinicas
da Faculdade de Medicina de Ribeirao Preto/ USP

Servico de Citogendmica da Disciplina de Genética
do Departamento de Morfologia e Genética da
UNIFESP

Servico de Genética Médica do Conjunto Hospitalar
de Sorocaba

Outros servicos poderao ser incluidos.



Outros estados brasileiros

e Servico de Genética Médica
Hospital de Clinicas de Porto Alegre

e Servico de Genética Clinica
Hospital Universitario da Universidade

Federal de Alagoas - AL

e Centrinho Prefeito Luiz Gomes
Joinville - SC

e Hospital Infantil Albert Sabin
Fortaleza- CE

e Programade Atendimento de Pacientes
com Fenda Oral do Hospital Universitario
Onofre Lopes - HUOL/UFRN

e [IMIP Fernando Figueira - Recife- PE

Outros servicos poderao ser incluidos.
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